Ushers syndrom

Ushers syndrom ar en grupp arftliga sjukdomar
som ger horselnedsattning eller dovhet samt
synnedsattning, ibland ocksa balansproblem.

De delas in i tre huvudtyper, Usher typ |, typ 2
och typ 3, beroende pa hur symtomen upptrader
och nar i livet de visar sig. Syndromet ar den
vanligaste orsaken till arftlig dovblindhet.

I Sverige finns omkring 800-900 personer med Ushers
syndrom. De flesta (cirka 90 procent) har Usher typ 1
eller typ 2.

SYMTOM

Barn med Ushers syndrom typ 1 fods dova, medan nyfédda
med typ 2 och typ 3 har en mattlig till svar horselned-
séttning. Vid typ 2 forsdmras horseln langsamt med stigande
alder, medan forsdmringen gér snabbare vid typ 3.

Personer med Usher typ 1 saknar balanssignaler fran
innerdrat, vilket gor att barnens grovmotoriska utveckling
blir forsenad. Barnen &r sena med att sitta och gé, och har
langre fram svart for andra aktiviteter som kréver god balans,
till exempel cykling.

Personer med typ 2 har normal balansfunktion. Barn med
typ 3 fods med normal balans, som liksom deras horsel
sedan forsdmras gradvis.

Alla med Ushers syndrom har 6gonsjukdomen retinitis
pigmentosa som gor att dgats ndthinna langsamt bryts ner.

Symtomen maérks under de forsta levnadsaren med for-
samrat kontrastseende och 6kad ljuskénslighet. I forskole-
aldern tillkommer sdmre morkerseende (nattblindhet), och
darefter minskande synfilt (tunnelseende).

Synnedsittningen tilltar gradvis med aren.

I 30—40-4arsaldern har synfiltet vanligen krympt till
5-10 grader. De flesta med syndromet far gra starr
(katarakt). I 70-80-arséldern &r 20-30 procent helt blinda.

ORSAK

Ushers syndrom orsakas av en fordndring i en av flera olika
gener, som paverkar funktionen hos hércellerna i snidckan
i innerdrat och dgats stavar i ndthinnan.

Diagnosen stélls efter undersdkningar av horsel, balans
och syn i kombination med DNA-analys.

BEHANDLING
Det finns for narvarande ingen behandling som botar
Ushers syndrom. Forskning kring genterapi pagér.

Barn med Usher typ 1 och vuxendéva med typ 3 kan fa
cochleaimplantat. Personer med typ 2 och typ 3
kommunicerar med tal och horsel, anvander horapparat och
laser pa ldpparna. Eftersom kommunikationsmetoderna
fordndras over tid for personer med syndromet &r det viktigt
att tidigt léra sig teckensprak och utveckla tvésprakighet.

Alla med Ushers syndrom beh&ver habilitering och
rehabilitering med samordnade syn- och horselinsatser.

Anpassningar i miljon och tekniska kommunikations-
medel underléttar aktivt deltagande i olika sammanhang.
Psykologiskt stod &r viktigt.

RESURSER

Audiologiskt forskningscentrum vid universitetssjukhuset
i Orebro kan ge rdd om utredning av personer med
missténkt eller bekriftat Ushers syndrom. Hér finns ocksa en
nationell databas med forskning om syndromet.

Regionala dovblindteam ansvarar for habilitering/
rehabilitering och kan ge rad och stod.

Nationellt kunskapscenter for dovblindfragor (Nkcdb) ar
en stodjande nationell expertresurs i dévblindfragor.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och information
om sillsynta hélsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fé olika typer av stod och insatser. Mer information

finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstand, under Samhdllets stodinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER
» FSDB, Foreningen Sveriges Dovblinda

» HREF, Horselskadades Riksforbund
» SDR, Sveriges Dovas Riksforbund
» SRF, Synskadades Riksforbund

+ Svenska RP-foreningen

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om Ushers
syndrom som finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om séllsynta hélsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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